Fruhzeitiger Verlust
der Miichzahne bzw.
der permanenten Zahne

Klinischer Phdnotyp in Bildern

Der Patient leidet an Hypophosphatasie, bei der Réntgenaufnahme war
er 3 Jahre alt. Mit 14 Monaten verlor er spontan 71 und 81, mit 22
Monaten die 72 und 82 und mit 34 Monaten die 51, 61, 62 und 63.
Dinner Zahnschmelz und dinnes Dentin, knollige Kronen, ausgepragte
Zervikalkonstriktion, dinne Wurzeln, iiberentwickelte Pulpardume. 83 wird
mit 4 Jahren entfernt, weil er wackelt. Die Wurzel ist intakt.

Was ist der frithzeitige Verlust der Milchziihne bzw. der permanenten Zihne?
Der frithzeitige teilweise oder vollstdndige Verlust der Milchzéhne bzw.
der permanenten Z&hne, mit oder ohne Entziindungen oder Infektion beim
Kind und jungen Erwachsenen istimmer ein Hinweis auf eine allgemeinere
Krankheit, die hier zugrunde liegt; zum Beispiel eine Hypophosphatasie
oder Immunschwachen bei zyklischer Neutropenie, ein Papillon-Lefévre-
Syndrom, ein Chediak-Higashi-Syndrom oder im Rahmen eines Ehlers-Dan-
los-Syndroms (VIII, 1V).

Wie viele Personen sind von diesen seltenen Krankheiten betroffen?

Im Falle der Hypophosphatasie belduft sich die Prévalenzrate auf
1 / 300.000 fiir die schwereren Verlaufsformen, und auf 1 / 6.370 fir
die schwacheren sowie die sogenannten odontologischen Verlaufsfor-

men. Das Papillon-Lefévre-Syndrom ist mit einer Prévalenzrate von 0,25 /
100.000 Personen seltener.

Was sind die Ursachen dieser Krankheiten?

Die Hypophosphatasie ist eine seltene Erbkrankheit mit autosomal-
dominantem oder autosomal-rezessivem Erbgang. Sie st durch
mangelnde Knochen- und Zahn-Mineralisation aufgrund von Mangel und
der Erniedrigung der alkalischen Serum-Phosphatase gekennzeichnet.
Bedingt ist diese durch eine Mutation an dem Gen (ALPL), das fir die
gewebeunspezifische alkalische Phosphatase (TNAP) Leber, Knochen
und Niere kodiert und am Zahnschmelz, im Dentin, im Zement, im
Alveolarknochen usw. zu finden ist.

Das Papillon-Lefévre-Syndrom hat einen autosomal-rezessiven Erbgang. Es
steht mit Mutationen am CTSC-Gen in Verbindung, das fir ein lysosomales
Enzym, das in Immunreaktionen und Entziindungsprozessen beteiligte
Kathepsin C, kodiert.

What are the clinical manifestations of these diseases?

In Abhéngigkeit vom Alter bei Auftreten der Symptome werden bei der
Hypophosphatasie sechs klinische, verschieden schwere Verlaufsformen
unterschieden: die prénatale letale, die prénatal benigne, die infantile,
die kindliche und die adulte Form, sowie die auf den Mund beschrénkte
Odontohypophosphatasie.

Fragilitdt und Deformation der Knochen sind entweder bereits in utero
vorhanden bzw. mit der Geburt. Bei der kindlichen Form ist das Gehen
oft sehr schwierig bis unméglich (Humpeln, Kricke oder Rollstuhl). Mus-
kelschmerzen und Muskelschwéche sind Alarmzeichen.

Der frithzeitige Milchzahnverlust (vor das 3. Lebensjahr, kann alle Mil-
chzdéhne oder nur den Schneide- und Eckzahnbereich betreffen) bzw. der
Verlust der permanenten Zéhne ist ein entscheidendes Alarmzeichen. Die
mit vollstandigen Wurzeln ausgestatteten Zdhne gehen ohne jeglichen
Entziindungsprozess verloren. Die Zéhne beginnen zu wackeln, was die
Patienten und deren Familie zum Zahnarzt fihrt. Rontgenologisch zeigt
sich ein umfangreicher Verlust der Alveolarknochen.

Auch bei der adulten Form ist frihzeitiger Zahnverlust ein Indikator. Keine
Missbildungen des Skelettes.

Aufgrund der klinischen Symptome wird die Diagnose gestellt und anhand
von Laboranalysen (niedriger AP-Blutwert, daraufhin weitere Blutuntersu-
chungen und eine Analyse des ALPL-Gens) bestdtigt.

Beim Papillon-Lefévre-Syndrom geht bereits in friher Kindheit eine biswei
len diskrete Hyperkeratose der Handfléchen und FuBsohlen mit einer

schweren Gingivitis bis hin zur Parodontose mit Verlust von Alveolarkno-
chen und frihem Verlust der Milchzahne einher. Spater tritt diese Erschei-
nung erneut auf und fishrt zum Verlust der permanenten Z&hne.

Bei der Halfte der Félle tritt eine erhdhte Infektanfélligkeit auf.

Behandlung, Betreuung, Vorbeugung

Der frihzeitige Verlust der Milchzéhne oder der permanenten Zghne kann
ein Hinweis auf eine andere, allgemeinere Krankheit sein, daher sollte
nach entsprechenden Anzeichen gesucht werden. Diese Stérung sollte
dem behandelnden Arzt des Kindes oder Erwachsener gemeldet werden
(Kinderarzt, Hausarzt, Genetiker usw.). Die medizinische Diagnose, welche
durch die Beobachtungen des Zahnarztes bekréftigt wird, ist fir den Patient
und seine Familie von Bedeutung.

Zahnmedizinisch gesehen erfolgt die Betreuung durch Vorbeugungsmaf-
nahmen mit einem Mundgesundheitsprogramm und insbesondere durch die
sowohl dsthetische als auch funktionelle Wiederherstellung der Mundhéhle.
Um derartige Zahndefekte erfolgreich zu behandeln, ist aulerdem eine fa-
chibergreifende Betreuung unbedingt erforderlich.

Im Elsass gibt es ein nationales Referenzzentrum fiir die zahnmedizinischen
Symptome seltener Krankheiten. Dort kann man Hinweise zur
Diagnosestellung sowie Rat fir die Behandlung und Betreuung der Patienten
einholen. Fir das Elsass und ganz Frankreich ist die Pravalenzrate dieser
Stérung nicht bekannt. Leisten Sie lhren Beitrag zum besseren Versténdnis
dieser Zahndefekte und der entsprechenden seltenen Krankheiten, indem Sie
diese Patienten im Register D[4]/Phenodent eintragen (www.phenodent.org).
Der Beratende Ausschuss fir Datenverarbeitung in der Gesundheitsforschung
(CCTIRS) hat am 11. Sept. 2008 einen positiven Bescheid fir das Anlegen
eines solchen Verzeichnisses abgegeben und die Datenschutzbehdrde
(CNIL) hat am 18. Mai 2009 die entsprechende Genehmigung erteilt (Nr.
908416). Betroffene Patienten und deren Familien haben die Méglichkeit,
am Projekt INTERREG IV/WO A27 ,Manifestationen seltener Krankheiten
im Mund- und Zahnbereich» teilzunehmen. Ziel ist es, die mit der Krankheit
zusammenhdngenden klinischen Symptome und Probleme zu erfassen,
die Haufigkeit und die Auswirkungen auf die Lebensqualitdt zu erheben,
mdglichst die Zusammenhénge zwischen gewissen Symptomen und den
verursachenden Genen herstellen bzw. neue krankheitsverursachende
Gene zu entdecken. Da eine neue Behandlung durch Enzymersatztherapie
entwickelt wird, ist man besonders darum bemiiht, alle Patienten mit den
verschiedenen Verlaufsformen der Hypophosphatasie zu erfassen.

Weitere Informationen

Sollten Sie Patienten haben, die vermutlich
an der dargestellten Erkrankung leiden
contact@genosmile.eu

Die Anonymitat von Behandler

und Patient(en) bleibt zu jeder Zeit
vollstandig gewahrt und eine weitere
Behandlung bzw. Therapieoptionen
nur mit Einversténdnis des Patienten
besprochen und/oder durchgefihrt.
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